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Resumo 

O lúpus eritematoso sistêmico (LES) é uma doença crônica, autoimune caracterizada pela produção de autoanticorpos 

que diversificam a gama de manifestações clínicas e severidade da doença. Muitos genes foram associados ao LES e 

podemos citar alterações de segmento através de duplicações e deleções, o que chamamos de copy number variations 

(CNVs). 
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Introdução 
A predisposição genética no LES engloba múltiplos genes 
que podem desencadear ou aumentar os riscos para o 
desenvolvimento da doença. Especialmente nas doenças 
autoimunes, o entendimento das variações no número de 
cópias (CNVs) na gênese de doenças é, ainda, pouco 
compreendido. Foram selecionados pacientes 
consecutivos com LESj acompanhados na Unidade de 
Reumatologia Pediátrica da UNICAMP. Nosso objetivo é 
avaliar o perfil de CNVs no LESj. 
 

Resultados e Discussão 
Avaliamos 112 pacientes com LESj, sendo 96 (85,7%) do 
sexo feminino, com média de idade de 21 anos (DP ±4,8 
anos) e média de duração da doença de 7,8 anos 
(DP±6,5). As amostras foram processadas por extração de 
DNA pela metodologia QIAamp® DNA Blood Midi 
(Qiagen®). As CNVs foram avaliadas através do CytoScan 
HD Affymetrix, identificando um total de 3158 CNVs, das 
quais 2157 foram do tipo deleção e 1008 duplicações. Nós 
observamos que pacientes que apresentam CNV 
relevantes possuem menor idade de início da doença 
(média: 11,5 ± DP 3,9 anos) quando comparados aos 
pacientes que não apresentam essas variações (média: 
13,5 ± DP 5,2 anos) p=0,015. Consequentemente os 
pacientes com CNV apresentam significativamente maior 
tempo de doença (média: 8,6 ± DP 5 anos vs. média: 6,1 
± DP 4,2 anos) p=0,018. 
 

 
Figura 1. Paciente com rash malar cutâneo 
 
 
 
 
 
 
 
 

Tabela 1. Genes do estudo CNV e o LES 

Gene Função Tipo de CNV 

C4 
complemento 
e frações 

Codificam 
a forma ácida do 
factor 4 do 
complemento, 
 

Deleções são 
fatores de risco 
Duplicações 
podem ser 
protetoras 

classe II, DR 
HLADRB5 

Desempenham  
papel central no 
sistema 
imunológico 
 

Duplicações 
associadas ao 
LES. Deleções 
tendem a ser 
protetoras 

beta 4A 
DEFB4 

Codificar a 
defensina beta 4 
 
 

Duplicações 
associadas LES 

 

Conclusões 
Pacientes com CNV apresentam menor idade de início da 
doença, porém não observamos associação entre a 
presença de CNV e LES ou ao perfil clínico, laboratorial e 
de tratamento. Nós concluímos que há maior recorrência 
de LES nos familiares de primeiro grau e observamos a 
presença de CNVs em 10 genes previamente relacionados 
ao LES. 
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